Akutni intermitentni porfyrie

Akutni intermitentni porfyrie je vrozena jaterni porfyrie, kterd je autozomdlné dominantné dédic¢na s mutaci
enzymu hydroxymethylbilansyntazy neboli PBGD.

Symptomy

neurovisceralnich symptomu. Ataky trvaji nékolik dnl a ¢asto je potrfeba hospitalizace. Tézké ataky mohou trvat
déle a mohou byt i smrtelné, dllezita je véasna diagndza. Nejbéznéjsim symptomem jsou bolesti bricha, které jsou
dlouhotrvajici a Spatné se lokalizuji. Také se Casto objevuji pfiznaky dusevnich poruch. Prvotnim varovdnim a
poznavacim znamenim mUze byt tmava moé, kterd je zabarvena do ¢ervena az fialova, na prvni pohled vypadajici
jako krev.

Dal$i ze symptomu:

= || tachykardie,
= || hypertenze,
= || neklid,

= || poceni,

= || nauzea,

= | vomitus,

= || bolest hlavy,
= | bolest krku,

= || bolest na hrudi, Normosang - |é¢ba akutnich atak
jaternich porfyrii

= || dysurie,
= || dysfunkce mocového méchyre,
= | ileus - mlze trvat i déle nez tyden.

M{ze se rozvinout periferni neuropatie, kterd se projevuje svalovou slabosti, kterd za¢ind nej¢astéji na hornich
koncetinach. Mze postihnout vSechny koncetiny, respira¢ni svaly. Akutni neurologicky projev akutnich porfyrii jsou
krece, jako projev hyponatrémie. Hyponatrémie mlze byt zplsobena deleci elektrolytl pfi zvraceni, préjmu, ztraté
sodiku ledvinami, sekrece antidiuretického hormonu.

U této a ostatnich akutnich porfyrii je zvySené riziko hepatocelularniho karcinomu.

Metabolické odchylky

Akutni intermitentni porfyrie je zplsobena ztratou aktivity porfobilinogendeaminazy, 3. enzymu v biosyntéze
hemu. Dédi¢nost je autozomalné dominantni, ale asi 50% je enzymatickd aktivita enzymu zplsobena normalni
alelou. Samotny deficit porfobilinogendeamindzy vyrazné neposkozuje jaterni syntézu hemu. Pfi zvySenych
pozadavcich na jaterni hem (Iéky, hormony, nutri¢ni faktory) se mlze deficitni enzym stat limitujicim. Je indikovéna
jaterni ALAS1, hromadi se kyselina 5-aminolevulova a porfobilinogen. Z neenzymatické premény porfobilinogenu a
enzymatické pfemény kyseliny 5-aminolevulové pochazi nadbytek porfyrind.

Diagnostické testy

U pacienta s akutni intermitentni porfyrii je vyrazny vzestup vylucovani porfobilinogenu. Koncentrace jsou
vysSinez 6 mg/l s barevnou stupnici pro hodnoceni vysSich koncentraci. Zvysené vylu¢ovani porfobilinogenu
probihd mezi dvéma atakami a az po delSim obdobi se upravuje k normé. Porfyriny ve stolici jsou obecné normalni
nebo minimalné zvysené u akutni intermitentni porfyrie. Lehce zvySené jsou porfyriny v plazmé. Potvrdit diagnézu
akutni intermitentni porfyrie pomUze snizena aktivita porfobilinogendeamindzy v erytrocytech.

Lécba a progndza

Jako specifickd 1é¢ba akutnich atak se pouzivd hemin, ktery je podany intravenézné. Ten snizuje aktivitu ALAS1 a
také snizuje vylu¢ovani kyseliny 5-aminolevulové a porfobilinogenu moci. Lé¢ba heminem pomUze i se symptomy,
jako jsou: zvraceni, hyponatrémie a nauzea. Pro snizeni aktivity ALAS1 se také podava 10% glukéza intravenézné,
ale mnohem méné Casto nez hemin. Forma heminu, ktera se preferuje je hemarginat. Degradacni produkty
hematinu mohou mit prechodny antikoagula¢ni G¢inek. Hemin se nejcastéji poddva v mnozstvi 3-4 mg/kg
intravendzné 1x denné po dobu 4 dnd. U vétsiny akutnich atak je nutnd hospitalizace, pro podani heminu
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intravendzné a sledovani neurologickych komplikaci. B&zné se podavaji analgetika na bolesti bricha, zad nebo
koncetin. Obcas se podava diazepam, pokud jsou nutnd mirna sedativa. U mirnych atak se podavaji sacharidy
misto heminu, v mnozstvi 300g/den. Zabranit dalSim atakdm se dé uzivanim Iékd a prfimérenou vyzivou.

[zdroj?]

Odkazy

Externi odkazy
= Osmosis: Acute intermittent porphyria (video) (https://www.youtube.com/watch?v=DcgBWKBRTQM)
= Genetic and Rare Diseases Information Center: Acute intermittent porphyria (https://rarediseases.info.nih.gov/
diseases/5732/acute-intermittent-porphyria)
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